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Болезнь Паркинсона (БП) - многофакторное заболевание с выраженным генетическим компонен-
том, для которого характерно существование как семейных, так и спорадических форм. Выявлен ряд ге-
нов, мутации в которых приводят к развитию заболевания. Однако известные гены и описанные в них 
мутации не могут объяснить все случаи БП. Анализ всех имеющихся работ по изучению семейной формы 
БП указывает на то, что на долю моногенных форм БП приходится не более 10% всех случаев *1+, в то 
время как ожидаемая величина количества случаев, объясняемых с генетической точки зрения, состав-
ляет 27-40% *2, 3+. В связи с этим целесообразно продолжать поиск и идентификацию генов и мутаций, 
приводящих к развитию моногенных форм БП. В связи с этим целью работы является идентификация 
новых генетических факторов, вовлеченных в патогенез БП с использованием полноэкзомного NGS сек-
венирования. Для этого на платформе Illumina HiSeq 2500 было проведено полноэкзомное NGS секвени-
рование ДНК 48 пациентов с исключенными частыми мутациями и предполагаемой аутосомно-
доминантной формой БП. Оценку полученных данных проводили с использованием баз данных dbSNP 
версии 137, проекта «1000 геномов» и проекта по секвенированию экзома (ESP). Возможная патогенети-
ческая значимость всех выявленных новых или редких несинонимичных гетерозиготных вариантов оце-
нивалась с использованием базы данных dbNSFP v2.9 , дополнительное аннотирование проводили при 
помощи программ Combined Annotation Dependent Depletion (CADD) и Rare Exome Variant Ensemble 
Learner (REVEL). Функциональная оценка отобранных проаннотированных вариантов проводилась био-
информатически с использованием базы данных Pathway Studio (Elsevier, США). В результате нами был 
разработан комбинированный подход для анализа данных, полученных в ходе проведения NGS для не-
родственных пациентов с предполагаемой аутосомно-доминантной семейной формой БП. Этот подход 
позволил провести эффективный поиск потенциально патогенетически значимых вариантов путем суще-
ственного сокращения круга поиска с 7082 до 25 вариантов в 23 генах и отобрать восемь наиболее зна-
чимых генов (FXN, MFN2, MYOC, NPC1, PSEN1, RET, SCN3A and SPG7), которые могут быть связаны с разви-
тием БП. 
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